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Моногенные синдромы с нарушением пренатального развития – генетически и клинически (фе-
нотипически) гетерогенная группа заболеваний, включающая более 400 форм, сопровождающихся пато-
логией внутриутробного развития. Различные патогенетические процессы развития болезни требуют 
различных подходов при подборе адекватной терапии и создают сложности при клинической интерпре-
тации результатов генетического тестирования. На основе данных научной литературы нами создан про-
тотип генетической панели, позволяющий диагностировать 483 нозологические формы и включающий 
475 гена *2+. Для 405 из 483 описанных форм характерны аномалии кожных покровов, для 445 – пораже-
ние желудочно-кишечного тракта, 371 – аномалии конечностей, 508 – врожденные пороки головы и 
шеи, 415 – аномалии роста, 212 – патология эндокринной системы, 341 – нарушения метаболизма, 318 – 
аномалии мышечной сисемы, 421 – врожденные пороки сердечно-сосудистой системы, 163 – патология 
иммунной системы, 398 – пороки бронхолегочной системы, 340 – аномалии ушей, глаз, 403 – аномалии 
развития мочеполовой системы. Для повышения эффективности дифференциальной диагностики на ос-
нове сервиса xGenCloud проведена автоматизация клинической интерпретации результатов тестирова-
ния при помощи созданной панели генов с формированием заключения *1+. Панель генов позволяет 
проводить дифференциальную диагностику моногенных форм с нарушением пренатального развития, 
повышает эффективность профилактики и лечения данной группы заболеваний. После верификации 
данную панель можно использовать в практической деятельности врача-специалиста. Автоматизация 
результатов генетического тестирования обеспечивает эффективную дифференциальную диагностику. 
Ключевые слова: нарушение пренатального развития, моногенные синдромы, дифференциаль-
ная диагностика, экспертные системы. 
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